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ﻣﻘﺪﻣﻪ 
    در ﺳﺎل 5891، nosreteP)1( و ﻫﻤﮑﺎراﻧﺶ ﻣﺠﻤﻮﻋﻪ ای از 
ﺗﻈﺎﻫﺮات ﺑﺎﻟﯿﻨﯽ را در ﯾﮏ ﺧـﺎﻧﻮاده اﯾﺘﺎﻟﯿـﺎﯾﯽ ﮐـﻪ 8 ﻧﻔـﺮ از 4 
ﻧﺴﻞ ﺑﻪ آن ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻮدﻧﺪ، ﺷﺮح دادﻧﺪ.  
    ﺧﺼﻮﺻﯿﺎت ﺑﺎﻟﯿﻨﯽ اﯾﻦ ﺳﻨﺪرم ﺷﺎﻣﻞ، درﮔﯿﺮی ﮐﻠﯿﻮی ﺑـﻪ 
ﺻﻮرت ﻫﻤﺎﭼــﻮری ﺗـﺎ ﻧﺎرﺳـﺎﯾﯽ ﮐﻠﯿـﻮی، ﮐـﺮی، ﮐﺎﺗـﺎراﮐﺖ، 
ﻣﺎﮐﺮوﺗﺮوﻣﺒﻮﺳـﯿﺘﻮﭘﻨ ـــﯽ و وﺟــﻮد اﻧﮑﻠﻮزﯾﻮنﻫــﺎی داﺧــﻞ 
ﻧﻮﺗﺮوﻓﯿﻞ ﺑﻮد.  
 
 
 
 
 
 
 
 
    اﯾﻦ ﺳﻨﺪرم ﺑﺎﻟﯿﻨﯽ ﮐﻪ ﺑﻪ ﻧﺎم renthceF ﻧﺎمﮔﺬاری ﺷﺪ، ﻫﺮ 
ﭼﻨﺪ از ﻧﻈﺮ درﮔﯿﺮی ﮐﻠﯿﻮی ﻣﺸﺎﺑﻪ ﺑﯿﻤﺎری آﻟﭙﻮرت اﺳﺖ اﻣ ــﺎ 
از ﻧﻈﺮ ﺗﻈﺎﻫﺮات ﺧﻮﻧﯽ و ژن درﮔﯿﺮ ﺑ ــﺎ اﯾـﻦ ﺑﯿﻤـﺎری ﺗﻔـﺎوت 
دارد.  
    ﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﺑﺮوز ﺗﺮوﻣﺒﻮﺳﯿﺘﻮﭘﻨﯽ، درﻣﺎن ﺑﯿﻤﺎران ﺑﺎ ﻣﺸﮑﻼت 
زﯾﺎدی ﻫﻤﺮاه ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ. ﺑﯿﻤ ــﺎری ﮐـﻪ ﻣﻌﺮﻓـﯽ ﻣﯽﺷـﻮد اوﻟﯿـﻦ 
ﻣﻮرد ﮔﺰارش ﺷﺪه اﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎری در اﯾﺮان اﺳﺖ.  
  
 
 
ﭼﮑﯿﺪه  
    ﺳﻨﺪرم renthceF ﯾﮏ ﺑﯿﻤﺎری ﻧﺎدر اﺗﻮزوﻣﺎل ﻏﺎﻟﺐ اﺳﺖ ﮐﻪ ﺑﺎ ﻣﺠﻤﻮﻋﻪای از ﻋﻼﺋ ــﻢ ﭼﺸـﻤﯽ)ﮐﺎﺗـﺎراﮐﺖ(،
ﮐﺎﻫﺶ ﺷﻨﻮاﯾﯽ ﻋﺼﺒ ــﯽ، درﮔـﯿﺮی ﮐﻠﯿـﻪ)ﻫﻤـﺎﭼـﻮری ﺗـﺎ ﻧﺎرﺳـﺎﯾﯽ ﮐﻠﯿـﻪ(، اﻧﮑﻠﻮزﯾـﻮن داﺧـﻞ ﮔﻠﺒـﻮل ﺳـﻔﯿﺪ و
ﻣﺎﮐﺮوﺗﺮوﻣﺒﻮﺳﯿﺘﻮﭘﻨﯽ ﺷﻨﺎﺧﺘﻪ ﻣﯽﺷﻮد. ﺑﯿﻤ ــﺎر ﻣﻌﺮﻓـﯽ ﺷـﺪه در اﯾـﻦ ﻣﻘﺎﻟـﻪ آﻗـﺎی 12 ﺳـﺎﻟﻪای ﺑـﻮد ﮐـﻪ ﺑـﺎ
ﺗﻈﺎﻫﺮات ﺧﻮنرﯾﺰی ﻣﮑﺮر از ﺑﯿﻨ ــﯽ، ﮐﺎﺗـﺎراﮐﺖ ﻫـﺮ دو ﭼﺸـﻢ و ﮐـﺎﻫﺶ ﺷـﻨﻮاﯾﯽ و اﻓﺰاﯾـﺶ ﮐﺮاﺗﯿﻨﯿـﻦ ﺳـﺮم
ﻣﺮاﺟﻌﻪ ﮐﺮده ﺑﻮد. در ﻻم ﺧ ــﻮن ﻣﺤﯿﻄـﯽ ﺑﯿﻤـﺎر، اﻓﺰاﯾـﺶ اﻧـﺪازه ﭘﻼﮐـﺖ ﻫﻤـﺮاه ﺑـﺎ ﮐـﺎﻫﺶ ﺷـﺪﯾﺪ ﭘﻼﮐـﺖ و
اﻧﮑﻠﻮزﯾﻮن داﺧﻞ ﻧﻮﺗﺮوﻓﯿﻞ ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺷﺪ. ﺑﯿﻤﺎر ﺳﺎﺑﻘﻪ ﻓﺎﻣﯿﻠﯽ ﻣﺜﺒﺖ در ﺧﻮاﻫﺮ و ﺑﺮادر داﺷــﺖ ﮐـﻪ ﻫـﺮ دو ﺑـﻪ
ﻋﻠـﺖ ﺧﻮنرﯾـﺰی ﻓـﻮت ﮐـﺮده ﺑﻮدﻧـﺪ. ﭘـﺪر ﺑﯿﻤـﺎر ﺗﻨـﻬﺎ، ﺗﻈـﺎﻫﺮات ﺧﻮﻧـﯽ ﺷـﺎﻣﻞ ﻣﺎﮐﺮوﺗﺮﻣﺒﻮﺳـﯿﺘﻮﭘﻨـــﯽ و
اﻧﮑﻠﻮزﯾﻮنﻫﺎی داﺧﻞ ﻧﻮﺗﺮوﻓﯿﻞ داﺷﺖ. از آن ﺟﺎ ﮐﻪ ﺗﺎ ﮐﻨﻮن ﻣﻮردی از اﯾﻦ ﺳﻨﺪرم ﺑـﺎﻟﯿﻨﯽ در اﯾـﺮان ﮔـﺰارش
ﻧﺸﺪه اﺳﺖ، اﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎر ﺑﻪ ﻋﻨﻮان ﯾﮏ ﻣﻮرد ﻧﺎدر ﻣﻌﺮﻓﯽ ﻣﯽﮔﺮدد. ﻫﻢ ﭼﻨﯿﻦ ﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﻋﺪم آﺷــﻨﺎﯾﯽ ﻫﻤﮑـﺎران ﺑـﺎ
اﯾﻦ ﺳﻨﺪرم، اﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎران ﺗﺤﺖ ﻋﻨﻮان ﺳﻨﺪرم آﻟﭙﻮرت ﻃﺒﻘﻪﺑﻨﺪی ﻣﯽﺷﻮﻧﺪ ﮐﻪ ﺗﻮﺟﯿﻪ اﺧﺘﻼﻻت ﺧﻮﻧـﯽ ﺑﯿﻤـﺎران
را ﺑﺎ ﻣﺸــﮑﻞ ﻣﻮاﺟـﻪ ﻣﯽﺳـﺎزد و در ﻧﺘﯿﺠـﻪ آن، ﺑﯿﻤـﺎران ﻣﺒﺘـﻼ در ﻣﻌـﺮض اﻗﺪاﻣـﺎت ﺗﺸـﺨﯿﺼﯽ و درﻣـﺎﻧﯽ
ﻏﯿﺮﺿﺮوری ﻣﺎﻧﻨﺪ اﺳﭙﻠﻨﮑﺘﻮﻣﯽ ﻗﺮار ﻣﯽﮔﯿﺮﻧﺪ.  
          
ﮐﻠﯿﺪواژهﻫﺎ:   1 – ﻧﻔﺮﯾﺖ ارﺛﯽ   2 – ﻣﺎﮐﺮوﺗﺮﻣﺒﻮﺳﯿﺘﻮﭘﻨﯽ    3 – ﺳﻨﺪرم renthceF 
I( اﺳﺘﺎدﯾﺎر و ﻓﻮق ﺗﺨﺼﺺ ﺑﯿﻤﺎریﻫﺎی ﮐﻠﯿﻪ، ﺑﯿﻤﺎرﺳﺘﺎن ﻫﺎﺷﻤﯽﻧﮋاد، ﻣﯿﺪان وﻧﮏ، ﮐﻮﭼﻪ ﺷﻬﯿﺪ واﻟﯽﻧ ــﮋاد، داﻧﺸـﮕﺎه ﻋﻠـﻮم ﭘﺰﺷـﮑﯽ و ﺧﺪﻣـﺎت ﺑﻬﺪاﺷـﺘﯽ ـ درﻣـﺎﻧﯽ اﯾـﺮان،
ﺗﻬﺮان)*ﻣﻮﻟﻒ ﻣﺴﺌﻮل(. 
II( اﺳﺘﺎدﯾﺎر و ﻓﻮق ﺗﺨﺼﺺ ﺑﯿﻤﺎریﻫﺎی ﮐﻠﯿﻪ، ﺑﯿﻤﺎرﺳﺘﺎن ﻫﺎﺷﻤﯽﻧﮋاد، ﻣﯿﺪان وﻧﮏ، ﮐﻮﭼﻪ ﺷﻬﯿﺪ واﻟﯽﻧﮋاد، داﻧﺸـﮕﺎه ﻋﻠـﻮم ﭘﺰﺷـﮑﯽ و ﺧﺪﻣـﺎت ﺑﻬﺪاﺷـﺘﯽ ـ درﻣـﺎﻧﯽ اﯾـﺮان،
ﺗﻬﺮان. 
III( اﺳﺘﺎدﯾﺎر و دﮐﺘﺮای ﻋﻠﻮم آزﻣﺎﯾﺸﮕﺎﻫﯽ، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ و ﺧﺪﻣﺎت ﺑﻬﺪاﺷﺘﯽ ـ درﻣﺎﻧﯽ ﻣﺎزﻧﺪران. 
VI( اﺳﺘﺎدﯾﺎر وﻓﻮق ﺗﺨﺼﺺ ﺑﯿﻤﺎریﻫﺎی ﺧﻮن، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ و ﺧﺪﻣﺎت ﺑﻬﺪاﺷﺘﯽ ـ درﻣﺎﻧﯽ ﺗﻬﺮان. 
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ﻣﻌﺮﻓﯽ ﺑﯿﻤﺎر 
    ﺑﯿﻤــــﺎر آﻗــــﺎی 12 ﺳﺎﻟــــﻪ، ﺳﺎﮐـــــﻦ روﺳــﺘﺎﯾﯽ در 
اﻃﺮاف ﺑﺎﺑﻞ ﺑﻮد ﮐﻪ ﺑـﻪ ﻋﻠـﺖ اﻓﺰاﯾـﺶ ﮐﺮاﺗﯿﻨﯿــــﻦ ﺳـــﺮم و 
ﻓﺸـﺎر ﺧـﻮن ﺑـﺎﻻ)001/022 ﻣﯿﻠﯽﻣﺘــﺮ ﺟﯿـــﻮه( در ﺗﺎرﯾـــﺦ 
4/21/18 در ﺑﯿﻤﺎرﺳﺘﺎن ﻫﺎﺷﻤﯽﻧﮋاد ﺟﻬﺖ ﺑﺮرﺳ ــﯽ ﺑﺴـﺘﺮی 
ﮔﺮدﯾﺪ.  
    ﺑﯿﻤﺎر ﺳﺎﺑﻘـــﻪ ﺗﺮﻣﺒﻮﺳـﯿﺘﻮﭘﻨــــﯽ را از ﺳـــﻦ 8 ﺳـﺎﻟﮕﯽ 
ذﮐﺮ ﻣﯽﮐـﺮد ﮐـﻪ ﺑـﻪ ﻋﻠــﺖ ﺧﻮنرﯾﺰیﻫــﺎی ﻣﮑــــﺮر ﺑﯿﻨـﯽ، 
ﺑﯿـﻮﭘﺴـﯽ ﻣﻐـﺰ اﺳﺘﺨــــﻮان ﺑـﺮای وی اﻧﺠـﺎم ﺷــﺪه و ﺑ ـــﺎ 
ﺗﺸﺨﯿـــﺺ اﯾﺪﯾﻮﭘﺎﺗﯿــﮏ ﺗﺮﻣﺒﻮﺳﯿﺘﻮﭘﻨــــﯽ ﭘـﻮرﭘـــﻮرا ﺑــﻪ 
ﻃﻮر ﻧﺎﻣﻨﻈﻢ ﺗﺤﺖ درﻣﺎن داروﯾـــﯽ ﻗـــﺮار ﮔﺮﻓﺘــﻪ ﺑـﻮد و 1 
ﻣﺎه ﻗﺒـــﻞ از ﺑﺴﺘـــﺮی ﻣﺠـــﺪد، ﺑـﺎ ﺗﺸﺨﯿـــﺺ PTI ﺗﺤـﺖ 
ﻋﻤـــــﻞ اﺳﭙﻠﻨﮑﺘﻮﻣـــــﯽ ﻗــــﺮار ﮔﺮﻓــﺖ و اﺳﺘﺮوﯾﯿــ ـــــﺪ 
ﺧﻮراﮐــﯽ ﺑﺎ دوز 06 ﻣﯿﻠ ــﯽﮔـﺮم روزاﻧــﻪ ﺑـﺮای وی ﺗﺠﻮﯾـﺰ 
ﮔﺮدﯾﺪ.  
    در ﺳﺎﺑﻘﻪ ﻓﺎﻣﯿﻠﯽ ﭘﺪر و ﻣﺎدر ﺑﯿﻤﺎر ﻧﺴﺒﺖ ﻓﺎﻣﯿﻠﯽ ﻧﺪاﺷــﺘﻨﺪ 
و دارای 8 ﻓﺮزﻧﺪ ﺑﻮدﻧﺪ.  
    ﺳﺎﺑﻘﻪ ﻧﺎرﺳﺎﯾﯽ ﮐﻠﯿـــﻮی ﻫﻤـــﺮاه ﺑــﺎ ﺗﺮوﻣﺒﻮﺳ ــﯿﺘﻮﭘﻨـﯽ 
در ﯾﮑﯽ از ﺑﺮادران ﺑﯿﻤــﺎر وﺟـــﻮد داﺷــــﺖ ﮐـﻪ ﭘــــﺲ از 
ﭘﯿﻮﻧــﺪ ﮐﻠﯿـــﻪ ﺑـــﺎ وﺟــﻮد ﻓﻌﺎﻟﯿــﺖ ﺧــﻮب ﮐﻠﯿ ــﻪ ﭘﯿﻮﻧـﺪی 
ﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﺧﻮنرﯾﺰی ﻣﻐـﺰی در ﺳـﻦ 72 ﺳـﺎﻟﮕﯽ ﻓــﻮت ﮐـﺮده 
ﺑﻮد.  
    ﺑﺮادر ﺑﯿﻤــــــﺎر ﻋـــﻼوه ﺑـــﺮ ﻣﺸ ـــــﮑﻼت ﮐﻠﯿــــﻮی و 
ﺗﺮﻣﺒﻮﺳﯿﺘﻮﭘﻨـــﯽ، ﮐﺎﺗﺎراﮐﺖ ﻫﺮ دو ﭼﺸﻢ و ﮐ ــﺎﻫﺶ ﺷـﻨﻮاﯾﯽ 
ﻧﯿﺰ داﺷﺘﻪ اﺳﺖ.  
    ﺧﻮاﻫﺮ ﺑﯿﻤﺎر در ﺳﻦ 42 ﺳـﺎﻟﮕﯽ ﺑـﺎ ﺧـﻮن رﯾـﺰی داﺧﻠـﯽ 
ﻓﻮت ﮐﺮده ﺑﻮد.  
    ﺳﺎﺑﻘﻪ دﻗﯿﻘﯽ از درﮔﯿﺮی ﺳــﺎﯾﺮ اﻋﻀـﺎی ﺑـﺪن در ﺧﻮاﻫـﺮ 
ﺑﯿﻤﺎر در دﺳﺖ ﻧﻤﯽﺑﺎﺷﺪ.  
    در ﻫﻨﮕﺎم ﻣﺮاﺟﻌﻪ، ﻧﮑﺎت ﻣﻬﻢ در ﻣﻌﺎﯾﻨﻪ ﺷﺎﻣﻞ ﻓﺸﺎر ﺧـﻮن 
041/022 ﻣﯿﻠﯽﻣﺘﺮ ﺟﯿـﻮه، ﮐﺎﺗـﺎراﮐﺖ ﻫـﺮ دو ﭼﺸـﻢ ﺑـﻮد. در 
ﻣﻌﺎﯾﻨﻪ ﭘﻮﺳﺖ ﭘﺘﺸﯽ و ﭘﻮﭘﻮرا وﺟﻮد ﻧﺪاﺷﺖ.  
    ﯾﺎﻓﺘﻪﻫﺎی آزﻣﺎﯾﺸﮕﺎﻫﯽ ﻋﺒﺎرت ﺑﻮدﻧﺪ از: ﻫﻤﻮﮔﻠﻮﺑﯿ ــﻦ: 2/9 
ﮔـﺮم در دﺳﯽﻟﯿﺘـــﺮ، ﻫﻤــﺎﺗﻮﮐﺮﯾﺖ: 82%، ﭘﻼﮐــﺖ: 0009 در 
ﻣﯿﮑﺮوﻟﯿــــﺘﺮ، CBW: 00231 در ﻣﯿﮑﺮوﻟﯿ ــــــﺘﺮ، RSE: 53 
ﻣﯿﻠﯽﻣﺘﺮ در ﺳﺎﻋﺖ، TLA: L/uI04، TSA: L/uI32، NUB: 
67 ﻣﯿﻠﯽﮔﺮم در دﺳﯽﻟﯿﺘﺮ، ﮐﺮاﺗﯿﻨﯿﻦ ﺳﺮم: 2/8 ﻣﯿﻠـﯽﮔـﺮم در 
دﺳﯽ ﻟﯿﺘﺮ، emiT gnideelB: در ﻣﺤﺪوده ﻃﺒﯿﻌ ـــﯽ، TP: 31 
ﺛﺎﻧﯿﻪ، ytivitca TP: 001%، TTP: 63 ﺛﺎﻧﯿﻪ، ﻗﻨﺪ ﺧﻮن ﻧﺎﺷـﺘﺎ: 
66 ﻣﯿﻠﯽﮔﺮم در دﺳﯽﻟﯿﺘﺮ، ﮐﻠﺴ ــﯿﻢ ﺳـﺮم: 4/8 ﻣﯿﻠـﯽﮔـﺮم در 
دﺳـﯽﻟﯿﺘﺮ، ﻓﺴـﻔﺎت ﺳــــﺮم: 4/5 ﻣﯿﻠـﯽﮔـﺮم در دﺳ ـــﯽﻟﯿﺘﺮ، 
اﻟﮑﺎﻟﯿﻦ ﻓﺴﻔﺎﺗﺎز: )603-08(Lm/uI091، HDL: )005-052( 
Lm/uI 604، ﮐﻠﺴــﺘﺮول: 443 ﻣﯿﻠــﯽﮔــﺮم در دﺳ ــــﯽﻟﯿﺘﺮ، 
ﺗﺮیﮔﻠﯿﺴﯿﺮﯾﺪ: 553 ﻣﯿﻠﯽﮔﺮم در دﺳﯽﻟﯿﺘﺮ، LDL ﮐﻠﺴﺘـﺮول: 
012 ﻣﯿﻠﯽﮔﺮم در دﺳﯽﻟﯿﺘﺮ، LDH ﮐﻠﺴﺘﺮول: 53 ﻣﯿﻠ ــﯽﮔـﺮم 
در دﺳﯽﻟﯿﺘﺮ، ﭘﺮوﺗﺌﯿﻦ ادرار 42 ﺳﺎﻋﺘﻪ: 0052 ﻣﯿﻠ ــﯽﮔـﺮم در 
42 ﺳﺎﻋﺖ، ﮐﺮاﺗﯿﻨﯿﻦ ادرار 42 ﺳﺎﻋﺘﻪ: 0131 ﻣﯿﻠﯽﮔﺮم در 42 
ﺳﺎﻋﺖ، ﮐﻮﻣﺒــﺲ ﻣﺴـﺘﻘﯿﻢ و ﻏﯿﺮﻣﺴـﺘﻘﯿﻢ: ﻣﻨﻔـﯽ، 3C: )071-
07(501 ﻣﯿﻠﯽﮔﺮم در دﺳـﯽﻟﯿﺘﺮ، 4C: )55-51(86 ﻣﯿﻠـﯽﮔـﺮم 
در دﺳﯽﻟﯿﺘﺮ.  
    در ﻻم ﺧـﻮن ﻣﺤﯿﻄــــﯽ ﮐﺎﻫـــــﺶ ﺷﺪﯾــــﺪ ﭘﻼﮐــ ــــﺖ 
ﻫﻤـﺮاه ﺑـﺎ اﻓﺰاﯾــــﺶ ﻗﺎﺑـ ــــﻞ ﺗﻮﺟــﻪ اﻧــﺪازه ﭘﻼﮐــﺖ و در 
رﻧﮓآﻣـﯿﺰی ﮔﯿﻤﺴـﺎ اﻧﮑﻠﻮزﯾـﻮن داﺧـﻞ ﻧﻮﺗﺮوﻓﯿـﻞ ﻣﺸ ـــﺎﻫﺪه 
ﺷﺪ)ﺗﺼﻮﯾﺮ ﺷﻤﺎره 1و 2(. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
ﺗﺼﻮﯾﺮ ﺷﻤﺎره 1- ﻻم ﺧﻮن ﻣﺤﯿﻄﯽ ﺑﯿﻤﺎر اﻧﮑﻮزﯾﻮنﻫﺎی داﺧﻞ 
ﺳﯿﺘﻮﭘﻼﺳﻢ ﻧﻮﺗﺮوﻓﯿﻞ 
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ﺗﺼﻮﯾﺮ ﺷﻤﺎره 2- ﻻم ﺧﻮن ﻣﺤﯿﻄﯽ ﺑﯿﻤﺎر ﻣﺎﮐﺮوﺗﺮوﻣﺒﻮﺳﯿﺖ 
 
    ﺑﺮای ﺑﯿﻤـﺎر ﺑﯿـﻮﭘﺴـﯽ ﻣﻐـﺰ اﺳـﺘﺨﻮان اﻧﺠـــﺎم ﺷــﺪ ﮐــﻪ 
ﺳﻠﻮلﻫﺎی ﻃﺒﯿﻌﯽ ﺑﺎ اﻓﺰاﯾ ــﺶ ﺗﻌـﺪاد ﻣﮕﺎﮐﺎرﯾﻮﺳـﯿﺖ ﮔـﺰارش 
ﮔﺮدﯾﺪ.  
    در ﺳﻮﻧﻮﮔﺮاﻓﯽ ﮐﻠﯿﻪﻫﺎ اﻧﺪازه ﻫﺮ دو ﮐﻠﯿﻪ ﻃﺒﯿﻌـﯽ ﺑـﻮد. در 
ﺷﻨﻮاﯾﯽ ﺳﻨﺠــﯽ ﮐﺎﻫــﺶ ﺷــﻨﻮاﯾﯽ ﺣﺴـﯽ ﻋﺼﺒـﯽ ﻣﺸـﺎﻫﺪه 
ﺷﺪ.  
    ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﺗﺮوﻣﺒﻮﺳﯿﺘﻮﭘﻨﯽ ﺷﺪﯾﺪ ﺑﺮای ﺑﯿﻤ ــﺎر، ﺑﯿـﻮﭘﺴـﯽ 
ﮐﻠﯿﻪ اﻧﺠﺎم ﻧﺸﺪ.  
    ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑ ــﻪ ﻧﺎرﺳـﺎﯾﯽ ﮐﻠﯿـﻪ ﻓﯿﺴـﺘﻮل ﺷـﺮﯾﺎﻧﯽ و ورﯾـﺪی 
ﮔﺬاﺷـﺘﻪ ﺷـﺪ و ﺑﯿﻤـﺎر ﺗﺤــــﺖ درﻣـﺎن ﻫﻤﻮدﯾـﺎﻟﯿﺰ ﻣﺮﺧــﺺ 
ﮔﺮدﯾﺪ.  
    در ﺑﺮرﺳﯽ ﻣﺠﺪدی ﮐﻪ از ﺗﻤﺎم اﻋﻀﺎی ﺧﺎﻧﻮاده ﺑــﻪ ﻋﻤـﻞ 
آﻣﺪ، در ﻻم ﺧﻮن ﻣﺤﯿﻄﯽ ﭘﺪر ﺑﯿﻤﺎر، ﻣﺎﮐﺮوﺗﺮوﻣﺒﻮﺳـﯿﺘﻮﭘﻨـﯽ 
و اﻧﮑﻠﻮزﯾﻮن داﺧﻞ ﻧﻮﺗﺮوﻓﯿﻞ)ﭘﻼﮐـﺖ: 00004 در ﻣﯿﮑﺮوﻟﯿـﺘﺮ( 
ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺷﺪ اﻣﺎ اﻋﻀﺎی دﯾﮕ ــﺮ ﺷـﺎﻣﻞ ﮔـﻮش، ﭼﺸـﻢ و ﮐﻠﯿـﻪ 
درﮔﯿﺮ ﻧﺒﻮدﻧﺪ.  
 
ﺑﺤﺚ 
    در ﺳﺎل 7291 ﺳﻨﺪرم آﻟﭙﻮرت ﮐــﻪ ﻣﺠﻤﻮﻋـﻪای از ﻋﻼﺋـﻢ 
ﺑﺎﻟﯿﻨﯽ ﺷـﺎﻣﻞ ﻧﺎرﺳـﺎﯾﯽ ﭘﯿـﺶ روﻧـﺪه ﮐﻠﯿـﻪ، درﮔـﯿﺮی ﭼﺸـﻢ 
)اﺧﺘﻼت ﺷﺒﮑﯿﻪ و ﻋﺪﺳ ــﯽ ﭼﺸـﻢ( و ﮐـﺎﻫﺶ ﺷـﻨﻮاﯾﯽ ﺣﺴـﯽ 
ﻋﺼﺒﯽ ﮔﻮش اﺳﺖ، ﺷﺮح داده ﺷﺪ)2(.  
    ﺑﺮرﺳﯽﻫﺎی اﻧﺠ ــﺎم ﺷـﺪه ﺑـﺎ ﻣﯿﮑﺮوﺳـﮑﻮپ اﻟﮑـﺘﺮوﻧﯽ در 
ﺳﺎل 0791، ﺿﺨﺎﻣﺖ و ﻧﺎﻣﻨﻈﻤﯽ ﻏﺸﺎی ﭘﺎﯾﻪ ﮔﻠﻮﻣﺮوﻟﯽ ﮐﻠﯿـﻪ 
را در اﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎران ﻧﺸﺎن داد و ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت اﺧﯿﺮ، ﻣﻮﺗﺎﺳـﯿﻮن در 
ژنﻫﺎی ﺳﺎزﻧﺪه ﮐﻼژن ﻧﻮع IV را، ﻋﺎﻣﻞ اﯾﺠﺎد ﮐﻨﻨﺪه ﺑﯿﻤﺎری 
آﻟﭙﻮرت ﻣﻌﺮﻓﯽ ﮐﺮدﻧﺪ)3(.  
    ﺑﯿﻤﺎری آﻟﭙﻮرت ﻣﻌﻤﻮﻻً وراﺛ ــﺖ واﺑﺴـﺘﻪ ﺑـﻪ ﺟﻨـﺲ ﻏـﺎﻟﺐ 
دارد اﻣﺎ ﮔﺰارشﻫﺎﯾـــﯽ از وراﺛﺖ اﺗﻮزوﻣﺎل ﻏﺎﻟﺐ و ﻣﻐﻠــﻮب 
ﻧﯿﺰ وﺟﻮد دارد. ﻫﻤﺎنﮔﻮﻧـــﻪ ﮐـﻪ در ﻣﻘﺪﻣـﻪ اﺷـﺎره ﺷـﺪ، در 
ﺑﻌﻀـﯽ از ﺑﯿﻤـﺎران ﺗﻈﺎﻫـــﺮات ﺑـﺎﻟﯿﻨﯽ ﻣﺸـﺎﺑﻪ آﻟﭙـﻮرت ﺑ ـــﺎ 
درﮔــــﯿﺮی ﺳﯿﺴــــﺘﻢ ﺧﻮﻧـــــــﯽ ﻣﺘﻤﺎﯾـــــــﺰ ﺷـــــﺎﻣﻞ 
ﻣﺎﮐﺮوﺗﺮﻣﺒﻮﺳـﯿﺘﻮﻧﯽ و اﻧﮑﻠﻮزﯾﻮنﻫـﺎی ﻧﻮﺗﺮوﻓﯿﻠـﯽ ﮔ ــﺰارش 
ﺷــﺪ ﮐﻪ وراﺛﺖ آن ﺑﻪ ﺻﻮرت اﺗﻮزوﻣﺎل ﻏﺎﻟﺐ ﺑﻮد.  
    ﺗﻈـﺎﻫﺮات ﺧﻮﻧــــﯽ اﯾــﻦ ﺑﯿﻤــﺎران ﺑــﺎ ﺳــﻨﺪرم ﺑــﺎﻟﯿﻨﯽ 
emordnyS teletalP naitsabeS و nilggeH-yaM ﮐــﻪ 
در ﺳـﺎل 5491 ﺷـــﺮح داده ﺷـــﺪه ﺑ ـــﻮد ﮐــﺎﻣﻼ ﻣﻄــﺎﺑﻘﺖ 
داﺷﺖ)4(.  
   ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ژﻧﺘﯿﮏ ﻧﺸﺎن دادﻧﺪ ﮐﻪ اﺧﺘﻼل ژﻧﺘﯿﮑﯽ در ﺳ ــﻨﺪرم 
ذﮐﺮ ﺷﺪه ﺑﺮﺧﻼف ﺳﻨﺪرم آﻟﭙﻮرت در ﮐﺮوﻣﻮزوم q22 و ژن 
ﮐﺪ ﮐﻨﻨﺪه 9HYM وﺟﻮد دارد)5(.  
    اﯾـﻦ ژن ﻣﺴـﺌﻮل ﺳـﺎﺧﺘﻦ زﻧﺠـﯿﺮه ﺳــﻨﮕﯿﻦ AII، ﺑﺨــﺶ 
ﻏﯿﺮﻋﻀﻼﻧﯽ ﻣﯿﻮزﯾﻦ اﺳﺖ ﮐﻪ در ﭘﻼﮐﺖ، ﮐﻠﯿﻪ، ﮔﻠﺒـﻮل ﺳـﻔﯿﺪ، 
ﺣﻠﺰون ﮔﻮش داﺧﻠﯽ وﺟﻮد دارد.  
    اﮔـﺮ ﭼـﻪ ژن ﻣﺴـﺌﻮل، ژن ﮐـﺪ ﮐﻨﻨـﺪه 9HYM اﺳـﺖ اﻣ ــﺎ 
ﺑﯿﻤﺎری ﺑﺎ درﮔﯿﺮیﻫ ــﺎی ﻣﺘﻔﺎوﺗـــﯽ در ﮐﻠﯿـﻪ، ﮔـﻮش، ﭼﺸـﻢ، 
ﮔﻠﺒﻮل ﺳﻔﯿﺪ و ﭘﻼﮐﺖ و ﺣﺘﯽ در اﻋﻀﺎی ﯾﮏ ﺧــﺎﻧﻮاده ﺑـﺮوز 
ﻣﯽﮐﻨﺪ ﮐﻪ ﻋﻠﺖ آن ﺗﺎﮐﻨﻮن ﺷﺮح داده ﻧﺸﺪه اﺳﺖ ﺑﻨﺎﺑﺮاﯾﻦ در 
اﻓـﺮادی ﮐـﻪ ژن ذﮐـﺮ ﺷ ـــﺪه دﭼــﺎر ﻣﻮﺗﺎﺳــﯿﻮن ﻣﯽﺷــﻮد، 
ﺳــﻨﺪرمﻫﺎی ﺑــﺎﻟﯿﻨﯽ ﺷــﻨﺎﺧﺘﻪ ﺷــﺪه ﻣﺘﻔــﺎوﺗﯽ ﻣﺸـــﺎﻫﺪه 
ﻣﯽﺷـــﻮد.  
    ﺟﺪول ﺷﻤﺎره 1 درﮔﯿﺮی اﻋﻀﺎی ﻣﺨﺘﻠﻒ را در 4 ﺳـﻨﺪرم 
ﺑﺎﻟﯿﻨﯽ ﺑﺎ ﻣﺎﮐﺮوﺗﺮوﻣﺒﻮﺳﯿﺘﻮﭘﻨﯽ و اﺧﺘﻼل ژن 9HYM ﻧﺸﺎن 
ﻣﯽدﻫﺪ)6(.  
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    در ﺳﺎل 8891 hcuraB-inohsreG ﻋﻼوه ﺑــﺮ ﺗﻈـﺎﻫﺮات 
ﺳﻨﺪرم renthceF، ﻫﯿﭙﺮﮐﻠﺴﺘﺮوﻟﻤﯽ ﻫﻤﺮاه ﺑﺎ اﻓﺰاﯾﺶ آﻧﺰﯾــﻢ 
ﮐﺒﺪی را در ﯾﮏ ﺧﺎﻧﻮاده ﮐﻪ 61 ﻧﻔــﺮ از آنﻫـﺎ درﮔـﯿﺮ ﺑﻮدﻧـﺪ 
ﮔﺰارش ﮐﺮدﻧﺪ)7(.  
    زﻣﺎن ﺳﯿﻼن در اﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎران در ﻣﻄﺎﻟﻌﺎت ﻣﺨﺘﻠﻒ ﻃﻮﻻﻧ ــﯽ 
و ﮔﺎﻫﯽ ﻃﺒﯿﻌﯽ ﮔﺰارش ﺷﺪه اﺳﺖ. اﯾﻦ اﺧﺘﻼل ﮔﺎﻫﯽ ﻣﻮﺟــﺐ 
ﺧﻮنرﯾﺰیﻫﺎی ﻣﮑﺮر از ﻣﺨﺎط و ﺣﺘﯽ ﺧﻮنرﯾﺰیﻫﺎی داﺧﻠﯽ 
ﻣﯽ ﺷﻮد.  
    درﻣﺎن ﺑﺎ اﺳــﺘﺮوﯾﯿﺪ ﺑـﻪ ﺻـﻮرت ﺗـﺎﺧﯿﺮی و ﮔـﺬرا ﺳـﺒﺐ 
اﻓﺰاﯾـﺶ ﭘﻼﮐـﺖ ﻣﯽﺷـﻮد اﻣـﺎ اﺳـﭙﻠﻨﮑﺘﻮﻣﯽ ﻧﺘﯿﺠـﻪ درﻣ ـــﺎﻧﯽ 
ﻣﻨﺎﺳﺒﯽ ﻧﺪارد)8(.  
    ﻃﺒﻖ ﻧﻈﺮ ﺑﻌﻀﯽ از ﻣﺤﻘﻘﺎن زﻣـﺎﻧﯽ ﮐـﻪ ﺧﻮنرﯾـﺰی ﻓﻌـﺎل 
ﻫﻤﺮاه ﺑﺎ اﻓﺰاﯾﺶ زﻣﺎن ﺳﯿﻼن وﺟﻮد دارد، PVADD اﺛ ــﺮات 
درﻣﺎﻧﯽ ﻣﺜﺒﺖ داﺷﺘﻪ و ﻣﻮﺟ ــﺐ ﻃﺒﯿﻌـﯽ ﺷـﺪن زﻣـﺎن ﺳـﯿﻼن 
ﻣﯽﺷﻮد)9(.  
    در ﺑﯿﻤﺎر اﯾﻦ ﻣﻄﺎﻟﻌﻪ درﮔﯿﺮی ﭼﺸﻢ ﺑﻪ ﺻﻮرت ﮐﺎﺗـﺎراﮐﺖ، 
ﮐﺎﻫﺶ ﺷﻨﻮاﯾﯽ در ﮔﻮش، ﻧﺎرﺳ ــﺎﯾﯽ ﮐﻠﯿـﻪ ﺑـﺎ ﭘﺮوﺗﺌﯿـﻦ اوری 
ﻗـﺎﺑﻞ ﺗﻮﺟـﻪ ﻫﻤـﺮاه ﺑـﺎ درﮔـﯿﺮی رده ﭘﻼﮐﺘـﯽ ﺑ ـــﻪ ﺻــﻮرت 
ﻣﺎﮐﺮوﺗﺮﻣﺒﻮﺳـﯿﺘﻮﭘﻨـﯽ و اﻧﮑﻠﻮزﯾـﻮن داﺧ ـــﻞ ﺳــﯿﺘﻮﭘﻼﺳــﻢ 
ﻧﻮﺗﺮوﻓﯿﻠﯽ وﺟﻮد داﺷﺖ ﮐﻪ ﻣﺠﻤﻮﻋﻪ ﻋﻼﺋﻢ ﻫﻤـﺮاه ﺑـﺎ ﺳـﺎﺑﻘﻪ 
ﺧﺎﻧﻮادﮔﯽ ﻣﺜﺒﺖ در ﺧﻮاﻫﺮ و ﺑﺮادر و ﭘﺪر ﺑﯿﻤـﺎر، ﺑـﺎ ﺳـﻨﺪرم 
ﺑﺎﻟﯿﻨﯽ renthceF و وراﺛﺖ اﺗﻮزوﻣﺎل ﻏﺎﻟﺐ ﻣﻄﺎﺑﻘﺖ دارد.  
    از آن ﺟﺎ ﮐﻪ اﯾﻦ ﺳﻨﺪرم ﺗﺎﮐﻨﻮن در اﯾـﺮان ﮔـﺰارش ﻧﺸـﺪه 
اﺳﺖ، ﺗﻮﺟﻪ ﻫﻤﮑﺎران ﺑﻪ وﺟﻮد ﻣﺎﮐﺮوﺗﺮﻣﺒﻮﺳﯿﺘﻮﭘﻨﯽ ﻫﻤﺮاه ﺑﺎ 
ﺗﻈﺎﻫﺮات ﮐﻠﯿﻮی، ﭼﺸﻤﯽ و ﺷﻨﻮاﯾﯽ، در ﺗﺸﺨﯿﺺ اﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎری 
ﺑﺴﯿﺎر ﮐﻤﮏ ﮐﻨﻨﺪه ﺧﻮاﻫﺪ ﺑﻮد و ﻣﻮﺟﺐ ﭘﯿﺶﮔﯿﺮی از اﻗﺪاﻣﺎت  
 
 
 
 
 
 
 
 
ﻏﯿﺮﺿﺮوری ﻣﺎﻧﻨﺪ اﺳــﭙﻠﻨﮑﺘﻮﻣﯽ در اﯾـﻦ ﺑﯿﻤـﺎران ﻣـﯽﮔـﺮدد. 
ﺑﯿﻤﺎر ذﮐﺮ ﺷﺪه در ﺣﺎل ﺣﺎﺿﺮ ﺗﺤﺖ درﻣ ــﺎن ﻫﻤﻮدﯾـﺎﻟﯿﺰ و 5 
ﻣﯿﻠﯽﮔﺮم ﭘﺮدﻧﯿﺰوﻟﻮن ﺧﻮراﮐﯽ ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ و در ﻃﯽ اﯾ ــﻦ ﻣـﺪت 
ﭘﻼﮐﺖ در ﻣﺤﺪوده 00005-00003 ﻣﯿﮑﺮوﻟﯿﺘﺮ ﺑ ــﺪون وﺟـﻮد 
ﺧﻮنرﯾﺰی ﻓﻌﺎل ﺣﻔﻆ ﺷﺪه اﺳﺖ و وی اﻧﺘﺨﺎب ﻣﻨﺎﺳﺒﯽ ﺑﺮای 
ﭘﯿﻮﻧﺪ ﮐﻠﯿﻪ ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ.  
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A Case Report of Hereditary Nephritis(Fechtner Syndrome)
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Abstract
    Fechtner syndrome is an autosomal dominant syndrome which is defined by cataract, sensory
neural hearing loss, kidney involvement, macrothrombocytopenia and neutrophilic inclusion bodies.
We report a 21-year-old man with a history of idiopathic thrombocytopenic purpura, cataract and
hearing loss who was admitted for work up renal failure. His blood smear showed
macrothrombocytopenia with neutrophilic inclusion bodies. His family history revealed the same
organ involvement in his brother and sister who both died due to active bleeding. During family work
up, his father’s blood smear showed macrothrombocytopenia and neutrophilic inclusion bodies
without kidney involvement. Due to patient’s organ involvement and pattern of inheritance, our
diagnosis was compatible with Fechtner syndrome. To the best our knowledge, there is no reported
case of Fechtner syndrome in Iran. Since the hematologic abnormalities of our case were erroneously
diagnosed as idiopathic thrombocytopenic purpura and the patient received unnecessary
treatments(splenectomy), the familiarity with this syndrome will help in better understanding and
management of these cases.
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